
SUMMARY

Laurence Moon Bardet Biedl Syndrome and Anaesthesia

Laurence Moon Bardet Biedl is a congenital syndrome which
is rarely seen and accompanied by multipl anomalies includ-
ing skeleton and viscera. 

This case report describes the presentation of a child with
Bardet-Biedl syndrome. Bardet-Biedl syndrome is an autoso-
mal recessive condition that includes retinal dystrophy, dys-
trophic extremities (commonly polydactyly), obesity, hypo-
genitalism, and renal disease. Cognitive deficit has also been
considered part of the syndrome. The most common feature of
Bardet-Biedl syndrome is retinal dystrophy. The renal disease
often goes undetected until specific radiological testing is
done after diagnosis of Bardet-Biedl syndrome. This is signifi-
cant in that early death often occurs in this condition because
of the renal disease. A twelve year old male patient with Lau-
rence Moon Bardet Biedl syndrome was reported and litera-
ture was reviewed.
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Laurence Moon Bardet Biedl (LMBB) sendromu ilk kez
1866’da Laurence ve Moon taraf›ndan tan›mlanm›flt›r.
1920’de Bardet ve 1922’de Biedl eklemeler yaparak
bugünkü fleklini belirlemifllerdir (1). Genetik olarak oto-
zomal resesif geçifllidir, 1/128.000 oran›nda görülür,
300 dolay›nda olgu bildirilmifltir (2). Sendromun bafll›ca
belirtileri; obesite (% 83), mental retardasyon (% 80),
polidaktili ve sindaktili (% 75), retinitis pigmentosa (%
68), genital hipoplazi (% 60) olup s›kl›kla cücelik, hid-
rosefali, kafatas› anomalileri ve nörolojik sa¤›rl›kla bir-
liktedir (1,3,4). K›z çocuklar›nda mental retardasyon, po-
lidaktili ve hipogonadizm s›k görülmez (5). Ayr›ca, hi-
pertansiyon, renal bozukluklar ve kardiyak anomaliler,
dental bozukluklar, nistagmus, flafl›l›k, diabetes melli-
tus, diabetes insipitus, intrahepatik safra yollar›nda ve

safra kanal›nda kistik dilatasyon da görülebilir (6,7). Bu
sendrom,  birçok klinik semptomlar› olmas› nedeniyle,
anestezi s›ras›nda ve postoperatif dönemde çeflitli so-
runlara yol açabilir. Oldukça nadir görülen bu sendromu
bir olgu nedeni ile irdelemeyi amaçlad›k.

OLGU 

‹nmemifl testis nedeni ile hastanemize baflvuran olgu; 12
yafl›nda, 136 cm boyunda ve 48 kilo a¤›rl›¤›nda idi. Yap›lan
incelemeler sonucunda inguinal kanalda bilateral ektopik
testis izlendi. Olguya orfliopeksi operasyonu planland›. LMBB
sendromu tan›s› 3 y›l önce konan olgumuzun erkek kardefli de
ayn› tan›yla izleniyordu. Olguda mental retardasyon, obesite,
genital hipoplazi, mikropenis, her iki ayakta 6. parmaklar poli-
daktili ve sol el 5. parmakta polidaktili ve sindaktili, retinitis
pigmentosa gibi sendromun klinik belirtileri ile beraber yük-
sek damak ve k›sa boyun mevcut idi. Fizik muayenesinde
Mallampati s›n›f II ve kardiyak oksültasyonda mezokardiyak
odakta çiftleflme, 2/6 üfürüm d›fl›nda di¤er sistemik bak›lar›
ola¤and›. Preoperatif bak›da  hemogram ve biyokimyasal
de¤erler normal s›n›rlardayd›. 

Olguya premedikasyon olarak operasyondan 2 saat önce oral
5 mg diazepam verildi. Ameliyathanede elektrokardiyografi,
kan bas›nc›, periferik oksijen satürasyonu ile monitörize edil-
di. Periferik damar yolu 20 G kateter ile aç›ld›. Anestezi in-
düksiyonu tiyopenton 5 mg/kg, cis-atrakuryum 0.15 mg/kg ve
fentanil 2 µg/kg verilerek sa¤land›. Endotrakeal entübasyon
herhangi bir güçlükle karfl›lafl›lmadan 6.5 numaral› porteks
tüple yap›ld›. Anestezi idamesi % 60-40 N2O-O2 kar›fl›m›na
% 2 sevofluran ilavesi ile yar› kapal› sistemde kontrole venti-
lasyonla sürdürüldü. S›v› ihtiyac› % 0.45 NaCl % 5 dekstroz
solüsyonu ile 7 ml/kg olacak flekilde karfl›land›. Peroperatif
dönemde aritmisi olmayan hastan›n kalp at›m h›z› 90-100/dk
ve ritmik idi. Hastan›n kan bas›nc› 110/50 mgHg, 130/70
mgHg aras›nda de¤iflti. SpO2 % 97-98 ve ETCO2 33-35
mmHg idi. Perioperatif dönemde bir sorunla karfl›lafl›lmad›.
Uyanma ve derlenme sorunu olmayan olgu postoperatif 3. gün
eksterne edildi.

TARTIfiMA

LMBB sendromu tan›s›n› koymak, klinik bulgular›n›n
fazlal›¤› nedeniyle oldukça güçtür. Tan›, genellikle
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mental retardasyon, santral obesite ve genital hipoplazi,
postaksial polidaktili varl›¤›yla konur (8). Tan›n›n kon-
mas› ortalama 9 yafl civar›ndad›r. Klinik bulgular geç
oturur. Do¤umda % 65 olguda polidaktili mevcuttur. 2-
3 yafl dolay›nda obesite geliflimi bafllar. Retinal dejene-
rasyon da ortalama 8.5 yafl civar›nda geliflir. Ellerdeki
ve ayaklardaki polidaktili ana kriterlerden birisidir (8).
Rudling (9) 43 LMBB sendromlu olgunun 33’ünde poli-
daktili saptam›flt›r. Bunlar›n üçü baflar›l› operasyonla
normal koflullara kavuflturulmufltur. Polidaktili genetik
sendromlar›n tek görülen bulgusu olabilece¤inden, bu
konuda dikkatli ve bilinçli olunmal›d›r. Cücelik, obesite
ve hipogonadizmin, hipotalamik defekte sekonder ola-
rak geliflti¤i kabul edilirse de bunu destekleyen az say›-
da patolojik bulgu vard›r. Yap›lan çal›flmalarda hipogo-
nadizmin santral kökenli oldu¤u gösterilmifltir (10).
Bizim olgumuzda tan› koymak amac›yla yap›lan hor-
mon uyar› testlerinde (LHRH ferring ile uyar› testi),
FSH ve LH yan›t› yeterli olmam›fl, hipofizer hipo-
gonodizm tan›s› do¤rulanm›flt›r.

Kafatas› anomalileri, spastik kuadriparezi, spinal kana-
l›n servikal ve lomber bölgede ciddi darl›¤›, spinal kord
atrofisi, servikal miyopati, ilerleyici sinir dejenerasyonu
ve ataksiye rastlanabilir (10,11). Hidrosefali geliflen hasta-
larda kafa içi bas›nc›n› yükselten ajanlardan ve manüp-
lasyonlardan kaç›n›lmal›d›r. Kafatas› anomalilerinin
varl›¤›nda havaland›rma ve entübasyon güçlü¤ü ile kar-
fl›lafl›labilir. Preoperatif dikkatli bir nörolojik muayene,
postoperatif dönemde aç›klanamayan nörolojik semp-
tomlar›n kayna¤›n›n saptanmas›nda yararl› olacakt›r. 

LMBB sendromunda kalp anomalilerine % 50 oran›nda
rastlan›r. Konjenital kalp defektlerinin (ASD, VSD,
PDA, büyük damarlar›n transpozisyonu, vb.) yan› s›ra
interventriküler septal hipertrofi ve dilate kardiomiyo-
pati de görülebilir (7). Bu nedenle klinik de¤erlendirme
ile birlikte ekokardiografik incelemeler de yap›lmal›d›r.

Karaci¤er fonksiyonlar›nda bozulma ve hepatomegali
de gözlenebilir (12,13). Karaci¤er biyopsisinde peritu-
buler fibrozis, safra kanal›nda proliferasyon ve kistik di-
latasyon saptanabilir ve bu durum karaci¤er fibrozisi ile
sonlanabilir. Obesite ve renal yetersizlikle de s›kl›kla
karfl›lafl›l›r (10). Son zamanlarda kardinal belirtilere, ol-
dukça fazla rapor edilmesi nedeniyle renal anomaliler
de dahil edilmifltir (5,6,10,14). Retinal distrofisi dominant
olan 14 olguluk bir çal›flmada, 7 olgu renal nedenlerden
(böbrek kisti, renal sklerozis, renal yetersizlik, pro-

teinüri, malign hipertansiyon) dolay› kaybedilmifltir (15).
Bu olgularda genç yafl ölümlerinin bafl›nda, s›kl›kla re-
nal yetersizlik gelir. Tüm LMBB sendromlu olgular›n,
semptomlar› olsun veya olmas›n renal anomaliler aç›-
s›ndan rutin olarak de¤erlendirilmesi gerekir (16). Hiper-
tansiyon varl›¤›nda yumuflak entübasyon ve ekstübas-
yon kan bas›nc›n›n istenmeyen yükselmelerine karfl›
hastay› koruyarak serebral perfüzyon bas›nc›n›n bozul-
mas›n› ve varolan santral lezyonlar›n a¤›rlaflmas›n› önler.

LMBB sendromlu hastalar›n de¤iflik klinik manifestas-
yonlar›ndan dolay› preoperatif dönemde iyi de¤erlendi-
rilmesi ve etkilenen sistemlere göre uygun monitörizas-
yon tekniklerinin uygulamas›n›n, olabilecek sorunlar›n
zaman›nda fark edilmesi bak›m›ndan yararl› olaca¤›
kan›s›nday›z. 
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